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Rodzinne występowanie wrodzonej 
przepukliny przeponowej z wadą dystroﬁczną 
i bezczaszkowiem
Familial congenital diaphragmatic hernia with anencephly 
– exencephaly and spina biﬁda
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 Streszczenie
Wrodzona przepuklina przeponowa (Congenital Diaphragmatic Hernia, CDH) występuje u około 1 na 2500 żywo 
urodzonych noworodków. Pomimo, iż etiologia CDH ciągle pozostaje nieznana, coraz częściej poszukuje się 
podłoża genetycznego. Z najnowszych doniesień oraz własnych doświadczeń wynika, iż w ok. 50-60% CDH jest 
wadą izolowaną. Pozostała część to CDH powikłane wadami towarzyszącymi bądź CDH wchodząca w skład 
zespołów genetycznych spowodowanych mutacją jednego genu bądź całego chromosomu.  
Przedstawiamy opis przypadku 32 letniej wieloródki w ciąży trzeciej do porodu trzeciego, która z powodu 
rozpoznania bezczaszkowia z bezmózgowiem, rozszczepu kręgosłupa oraz podejrzenia CDH w 30 tygodniu ciąży 
została skierowana do Referencyjnego Ośrodka Kardiologii Prenatalnej. Pacjentka, pomimo zgonu pierwszego 
dziecka z powodu CDH, ani przed ani w trakcie ciąży, nie przyjmowała kwasu foliowego. Nie zdecydowała się 
również na poszerzenie diagnostyki o badania cytogenetyczne, ani specjalistyczną konsultację genetyczną. 
Noworodek zmarł po porodzie w ośrodku rejonowym. 
Przypadek ten pokazuje, że nadal brakuje w diagnostyce CDH molekularnej analizy genetycznej, szczególnie 
w przypadkach wady powtarzającej się w rodzinie. Warto jest o tym pamiętać i starać się zawsze o jak najpełniejsze 
badania molekularne, gdyż poznanie patogenezy oraz genów warunkujących powstanie tej ciężkiej wady rozwo-
jowej w przyszłości może wpłynąć na rozwój i udoskonalenie stosowanych metod terapeutycznych a także – być 
może – prewencyjnych.
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 Abstract   
Congenital Diaphragmatic Hernia (CDH) occurs with an estimated incidence of 1 to 2500 live births. Even though 
the exact etiology is still unknown, more and more often current research points out genetic factors as the possible 
cause of the defect. According to the latest data and the own experience 50-60% of CDH cases are isolated. The 
rest forms a group of CDH complicated by an additional anatomic defect or a genetic syndrome caused by a muta-
tion of a single gene or the whole chromosome. 
We have presented a case study of a 32 years-old multigravida para 3, who has been referred to the Reference 
Centre of Prenatal Cardiology in 30 weeks of gestation due to the diagnosis of acrania with exencephaly, spina 
biﬁda and suspicion for CDH in a fetus. Although the patient’s ﬁrst child died due to CDH, the patient neither before 
nor during the pregnancy was getting a folic acid supplementation. Moreover, she has not agreed on a further cyto-
genetic testing or an advanced consultation with a clinical geneticist. The child died after delivery in a local hospital.
The case was described to indicate the problem that the CDH diagnostic procedure is still missing a molecular 
genetic analysis especially in the cases of recurrent CDH. By saying that in the cases of CDH we should always 
strive to complete the molecular testing having in mind that by discovering pathogenesis and genes responsible 
for the formation of CDH we not only might improve the therapeutic methods but also ﬁnd a way to prevent its 
development.
 Key words: 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Rycina 1 A. Obraz jamy brzusznej, niewidoczny żołądek. B. Obraz klatki piersiowej. Serce przesunięte na stronę prawą, zmniejszone. Mniejsze wymiary lewej komory  
i lewego przedsionka. Po stronie prawej widoczny lewy płat wątroby. L – lewa strona, P – prawa strona, AoD – aorta zstępująca, IVC – żyła główna dolna.
 
Rycina 2. Objaw „żabich oczu” u płodu z bezczaszkowiem. 
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Rycina 4. Rekonstrukcja trójwymiarowa dużej przepukliny oponowo-rdzeniowej. 
 
Rycina 3. Projekcja podłużna, duża przepuklina oponowo-rdzeniowa oraz brak 
kości czaszki.
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